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 Streszczenie    
Jedną z najczęstszych przyczyn poronień samoistnych jest czynnik genetyczny. W badaniu techniką mikromacierzy 
stwierdzono, że około 75% poronionych zarodków miało aberrację chromosomową. Rzadszymi przyczynami mogą 
być submikroskopowe rearanżacje genomowe, choroby jednogenowe, choroby zarodka dziedziczone wielogeno-
wo.
Cel pracy: Celem pracy była analiza częstości występowania aberracji chromosomowych w materiale z poronień.
Materiał i metody: Materiał stanowiło 47 kosmówek z poronień samoistnych od 47 kobiet. Do oznaczenia kario-
typu zastosowano metodę ﬂuorescencyjnej hybrydyzacji in situ (FISH).
Wyniki: Aberracje chromosomowe rozpoznano w 72% kosmówek. Najczęściej wystąpiła trisomia 21 pary (25,5%), 
trisomia 16 pary (17%), trisomia 18 pary (12,8%). U 1 pacjentki wykryto nieprawidłową liczbę kopii chromosomu 
18,21,22, co wskazuje na współistnienie trisomii 18,21,22. U 14 kobiet (29,8%)t było to kolejne poronienie. 
Wnioski: Aberracje chromosomowe rozpoznano w większości kosmówek uzyskanych z poronień samoistnych. 
Bardzo rzadko występuje kilka aberracji chromosomowych w jednym zarodku. W grupie wiekowej kobiet powyżej 
35 roku życia poronienia były skutkiem aberracji chromosomowych w znaczącej większości. 
 Słowa kluczowe: aberracje chromosomowe / poronienie samoistne / 	/ 
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 Abstract   
The genetic factor remains the most frequent cause of spontaneous abortions. Examination of the fetal tissue from 
spontaneous miscarriages shows that 75% of them were caused by abnormal karyotype. Other reasons, albeit 
rare, included submicroscopic genomic rearrangements, monogenic diseases, and polygenic inheritance disorders 
of the embryo.
Objective: The aim of the study was to analyze the incidence of chromosomal aberrations in material from the 
miscarriage.
Material and methods: The study included 47 samples of miscarriage material from 47 women. Fluorescent 
hybridization in-situ (FISH) was used for genetic examination.
Results: Chromosomal abnormalities were diagnosed in 72% of the samples, with trisomy 21 (25.5%), trisomy 16 
(17%), and trisomy 18 (12.8 %) as the most common. An abnormal number of copies of chromosome 18,21,22, 
indicating the coexistence of trisomy 18,21,22, was detected in 1 patient. It was another miscarriage in case of 14 
subjects (29.8%).
Conclusions: Chromosomal aberrations were diagnosed in the majority of fetal tissue samples from spontaneous 
miscarriages. More than one chromosomal aberration in a single embryo is an extremely rare occurrence. Miscar-
riage due to chromosomal aberrations occurred in the vast majority of women >35 years of age.
 Key words: chromosomal aberration / miscarriages / chorion / 
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Tabela I. Charakterystyka badanego materiału (kosmówek).
Wynik badania 
	 
 
	
	 13 34
	
 9,2 8,9
		 31,3 33
*Prawidłowa liczba chromosomów 4,13,15,16,18,21,22,X,Y
NS – brak istotności
Tabela III. Częstość występowania poronień w zależności od liczby przebytych ciąż.
	 
	!"
#$%&
1 16 16
2 17 33
3 12 45
4 1 46
8 1 47
Tabela II. Częstość występowania aberracji chromosomowych z uwzględnieniem wieku matki i tygodnia ciąży.
'		

()")
Trisomia 
21
Trisomia 
16
Trisomia 
18
Trisomia 
13 Monosomia
Trisomia 
22
Trisomia  
4
Trisomia 
15
	
	

12

8
 
6
!
4
!
3
"#
2
#
1
 0
	
matki (lata) 32,0 31,5 34,0 32,5 37,0 27 35,0 0
	

%
8,5 9,0 7 10,5 9,5 8,00 9,5 0
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Rycina 1. Występowanie trisomii 18 w zależności od wieku matki  
(0 = brak trisomii, 1=trisomia).
 
Rycina 2. Występowanie trisomii 21 w zależności od wieku matki  
(0 = brak trisomii, 1 = trisomia).
 
Rycina 3. Występowanie trisomii 16 w zależności od wieku matki  
(0 = brak trisomii, 1=trisomia).
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